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Los diccionarios oficiales de la Real Academia de Len-
gua Española no contienen la palabra forensia, que sin 
embargo es de amplio uso en el entorno jurídico. El 
término “forensia” se usa en la mayoría de los casos 
como equivalente a “ciencia forense” significando la 
aplicación de la ciencia (en su sentido más amplio) 
para responder a cuestiones legales y ayudar a la ad-
ministración de la Justicia. Desde un punto de vista 
práctico la forensia se utiliza como una vía de autenti-
ficación de datos y hechos que tienen interés legal. El 
uso moderno del término “forensia” en vez de “ciencia 
forense” es considerado incorrecto por ciertos sectores 
de la jurisprudencia básicamente por dos motivos: i) la 
forensia en sentido amplio también implica campos no 
científicos como el arte y la misma jurisprudencia y ii) 
por ser el término “forensia”  un sinónimo de legal o 
relacionado con los tribunales.
En cualquier caso, el contenido semántico de la ex-
presión “genética forense” no es objeto de dudas y en-
marca con gran precisión las aplicaciones de la gené-
tica a la administración de la Justicia. Hace referencia 
a la identificación de personas asociadas a procesos 
jurídicos.
A pesar de que la Genética forense es una especia-
lidad que pasa por un momento álgido debido a su 
aparición casi constante en los medios de comunica-
ción y en productos cinematográficos y televisivos, no 
sería del todo correcto afirmar que se trata de una es-
pecialidad nueva. Sus orígenes se pueden remontar a 
principios del siglo XX, cuando Landsteiner identificó 
el grupo sanguíneo ABO en los humanos (Jobling and 
Gill 2004; Mestres y Vives-Rego 2009a). El trabajar con 
grupos sanguíneos y otras proteínas similares tenían un 
problema grave, y es que las proteínas se degradan 
fácilmente, si no se toman precauciones especiales.
 
Un salto cualitativamente importante se produjo en 
1984, cuando Jeffreys y el Forensic Science Service 
del Reino Unido introdujeron los análisis del ADN en 
los estudios forenses (Jeffreys et al. 1985). El ADN es 
mucho más estable que las proteínas (por ejemplo, se 
puede recuperar ADN a partir de momias o de colillas 
de cigarrillos o incluso de los intestinos de ciertos insec-
tos necrófagos que se han alimentado de un cadáver 
humano). Una ventaja adicional es que el número de 
variantes (científicamente denominadas polimorfismos) 
es mucho mayor que el que se obtiene, por ejemplo, 
con los grupos sanguíneos. Así por ejemplo, para el 
grupo sanguíneo ABO, como ya hemos visto, tan sólo 
existen cuatro tipos de variantes (grupos A, B, AB y O). 
Sin embrago, con un único marcador de ADN, de los 
muchos que existen (del orden de millares), se pueden 
obtener más de 70 tipos diferentes de variantes.
De los muchos marcadores genéticos, en la actualidad 
forense, se trabaja fundamentalmente con los STR, los 
SNP y el mtDNA, este último para algunas situaciones 
concretas (para más detalles puede consultarse Butler 
2005 o Goodwin et al. 2007). Seleccionando una ba-
tería adecuada de dichos marcadores se obtiene un 
poder de discriminación tal que pueden identificarse 
personas de forma individual con una probabilidad de 
error despreciable. Se puede obtener el perfil genético 
de cada persona, que es lo que popularmente se ha 
denominado la “huella genética” al realizar un para-
lelismo terminológico poco afortunado con las huellas 
dactilares, pues el perfil genético personal no guarda 
relación con ellas.
La Genética forense tiene cuatro grandes áreas de apli-
cación. Estas son: la resolución de delitos graves (ase-
sinatos, robos, etc.), la identificación de cadáveres (ya 
sea de personas desaparecidas, personajes históricos 
o producidos por una gran catástrofe), las pruebas de 
paternidad (o de cualquier tipo de parentesco) y final-
mente la identificación de especies (o incluso indivi-
duos concretos pertenecientes a una especie determi-
nada). En los siguientes apartados vamos a tratarlas.
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Resolución de delitos 
El  estudio de los perfiles genéticos individuales ha lleva-
do a la resolución satisfactoria de muchos casos delicti-
vos. Cuando se produce un delito se acordona el lugar de 
los hechos y los oficiales encargados de la investigación 
(debidamente protegidos para no contaminar la zona 
con su propio ADN) se encargan de recoger las mues-
tras biológicas que consideren de interés. Habitualmente 
estas suelen ser sangre, semen o saliva, aunque también 
pueden ser cabellos, caspa u otros. Las muestras se guar-
dan e identifican debidamente, iniciándose una cadena 
de custodia que culmina con la entrada del material al 
laboratorio forense para que realice el estudio del ADN. 
Dichos laboratorios deben estar acreditados y homolo-
gados, su personal debe ser experto y debe someterse 
a controles de calidad de forma habitual. El estudio del 
ADN para obtener el perfil genético de la persona que ha 
depositado la muestra en el lugar de los hechos implica 
el siguiente protocolo experimental: 
1. A partir de la muestra se extrae y cuantifica el ADN.
2. Del ADN total obtenido se realiza la amplificación 
(obtención de muchas copias) de secuencias con-
cretas (los marcadores genéticos deseados). Este 
proceso se lleva a cabo con la reacción en cadena 
de la polimerasa (PCR) utilizando un termociclador 
y primers adecuados para ampliar únicamente los 
marcadores seleccionados.
3. Se estudia o el tamaño o la secuencia de los marca-
dores escogidos.
Con todo ello se puede obtener el perfil genético del 
individuo. En la actualidad el tipo de marcador más 
utilizado son los microsatélites (STR), en concreto 
nuestro país usa el sistema CODIS (Combined DNA 
Index System) que fue desarrollado a partir de 1996 
por el laboratorio del FBI con la ayuda de científicos 
externos. Estos marcadores STR presentan unas carac-
terísticas de transmisión genética, fiabilidad de análisis, 
estudio simultáneo además de automático y unos ele-
vados niveles de discriminación que los hacen idóneos 
para los bancos de datos. El perfil genético obtenido 
en el lugar de los hechos puede compararse con el de 
los sospechosos (si es que existen). Para poder analizar 
su ADN basta con tomar una pequeña muestra de su 
sangre o un raspado del interior de la mucosa bucal 
mediante un hisopo especial (similar a un palito para 
las orejas). Posteriormente se aplica el protocolo expe-
rimental previamente descrito y se compara su perfil 
con el obtenido a partir de la muestra biológica reco-
gida en el lugar de los hechos. Si no se tiene ningún 
sospechoso, el procedimiento a seguir es comparar el 
perfil procedente de la muestra con los almacenados 
de forma informática en los bancos de datos policia-
les (Mestres y Vives-Rego 2010). Estos contienen los 
perfiles genéticos de los delincuentes y puede ser que 
nuestro perfil coincida con alguno de los almacenados 
(lo que se denomina coincidencia o ‘match’ en el argot 
de los especialistas). Por tanto podemos saber quien ha 
depositado la muestra biológica en el lugar de los he-
chos. La búsqueda en los bancos de datos policiales se 
empieza a nivel local, después nacional e incluso inter-
nacional. En cada país existen legislaciones diferentes 
sobre que tipo de delitos comporta haber de donar el 
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ADN para ser incluido en el correspondiente banco 
de datos policial. La otra posibilidad es que al realizar 
la comparación de perfiles usando los bancos de da-
tos no aparezca ninguna coincidencia. En este caso el 
perfil genético de la muestra se guarda en un fichero 
diferente, a la espera que algún día, con la inclusión 
de más individuos en los bancos de datos policiales, 
pueda conocerse a que persona pertenece. Aunque 
se obtenga una coincidencia de perfiles se debe ser 
cauteloso e investigar convenientemente el caso, pues 
hace unos años se habían producido esporádicamente 
algún error de identificación debido al uso de un nú-
mero limitado de marcadores STR. En la actualidad la 
utilización del sistema CODIS ha minimizado conside-
rablemente los errores. Cuando se encuentra una co-
incidencia entre perfiles (‘match’) se debe cuantificar 
cual es la probabilidad de encontrar dicho perfil por 
azar en la población. Para realizar la estima de dicha 
probabilidad es necesario tener conocimientos de dos 
disciplinas científicas: la Genética de Poblaciones y la 
Estadística.
En el caso que nos ocupa, una descripción detallada 
de cómo calcular la probabilidad de obtener por azar 
el mismo perfil que el de un sospechoso en una po-
blación puede obtenerse en Butler (2005), Goodwin 
et al. (2007), Fung and Hu (2008) y Li (2008). Con el 
sistema CODIS la probabilidad de encontrar el mismo 
perfil genético por azar en la población está alrededor 
de 10-19, es decir, se trata de un valor extraordina-
riamente pequeño. Existen muchos ejemplos de casos 
judiciales resueltos mediante la genética forense que 
pueden encontrarse en Butler (2005), Houck and Sie-
gel (2006) y Goodwin et al. (2007). En España un caso 
destacado fue el del doble asesinato de Rocío Wan-
ninkhof y Sonia Carabantes (Martínez 2003).
A pesar de ser una potente herramienta de investi-
gación, la genética forense tiene sus problemas. Por 
ejemplo, no pueden distinguirse a los gemelos mo-
nocigóticos (gemelos idénticos) pues presentan exac-
tamente el mismo perfil genético al provenir de una 
única fecundación (un mismo cigoto). Existe al menos 
un ejemplo de esta situación, un robo acaecido re-
cientemente en Alemania y que la policía no puede 
atribuir a una persona concreta, a pesar de tener un 
perfil genético, al ser los sospechosos unos hermanos 
gemelos monocigóticos (Poch 2009). La única forma 
de distinguir dicho tipo de gemelos es mediante las 
huellas dactilares, que son diferentes, pues dependen 
de factores hereditarios pero también del ambiente del 
claustro materno. También debe tenerse en cuenta el 
caso de las personas con órganos transplantados, pues 
dichos órganos tendrán el perfil genético del donante. 
Por último, otra situación excepcional la constituyen 
las personas mosaico, pues parte de su cuerpo tendrá 
un perfil genético y parte otro. 
Es muy importante realizar una valoración correcta de 
la información proporcionada por las pruebas de ADN. 
En general, la opinión pública acepta las evidencias ge-
neradas por el análisis de ADN como algo definitivo, 
seguramente debido a la influencia de los medios de 
comunicación, las series televisivas y las producciones 
cinematográficas. Ha de quedar muy claro que los per-
files de ADN,  no aportarán ninguna información en lo 
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referente a por qué estaba dicha muestra biológica en 
aquel lugar, ni tampoco si el sospechoso llevó a cabo la 
actividad delictiva. Estas dos cuestiones deben respon-
derlas otros peritos expertos en otras ciencias forenses 
y en cualquier caso decidir si el imputado es culpable 
o inocente corresponderá al juez (o jurado).
Sin duda alguna una fuente importante de error pro-
viene de la interpretación de la probabilidad de encon-
trar por azar un perfil genético en la población (Balding 
and Donnelly, 1994; Goodwin et al. 2007; Michaelis 
et al. 2008). Esta situación puede ser frecuente cuando 
el responsable del caso no es experto en Genética de 
Poblaciones ni en Estadística. Dichos errores pueden 
agruparse en dos categorías, las denominadas falacias 
de la acusación y falacias de la defensa. La primera fa-
lacia consiste en una mala interpretación de la proba-
bilidad por parte de la fiscalía. Explicado mediante un 
ejemplo sencillo, si un gato se define como un animal 
de cuatro patas no podemos hacer la transposición de 
que todo animal con cuatro patas es un gato. Fijémo-
nos en estas dos frases: “la probabilidad de obtener 
este perfil genético si proviniese de cualquier otra per-
sona de la población que no fuese el sospechoso sería 
de 1 en 10 millones” (correcto) no es equivalente a de-
cir que “la probabilidad de que el perfil genético pro-
venga de cualquier otra persona que no sea el sospe-
choso es de 1 en 10 millones” (incorrecto). Finalmente 
se debe recordar que la coincidencia entre los perfiles 
genéticos es una evidencia más que permite establecer 
la culpabilidad del sospechoso. Así por ejemplo, si el 
defendido puede probar que en el momento en que 
sucedieron los hechos estaba en otro lugar, él es ino-
cente del delito que se le imputa. Entonces existe otra 
explicación para la coincidencia entre su perfil genéti-
co y el obtenido en el lugar de los hechos, a pesar de 
que la probabilidad de encontrar dicho perfil por azar 
fuese extremadamente baja. En cambio, la falacia de 
la defensa consiste en presentar que en la población 
existen varios individuos con el mismo perfil que el 
del defendido. De hecho se basa también en una mala 
interpretación del concepto de la probabilidad de en-
contrar un perfil genético por azar en la población. 
Por ejemplo, si en un caso concreto se ha estimado 
dicha probabilidad como 1 en 8 millones, la defensa 
pude realizar (erróneamente) el siguiente cálculo: “si 
la población española se estima en 40 millones de ha-
bitantes, entonces habrá en España 5 personas con el 
mismo perfil genético que el obtenido en la muestra 
biológica recogida en el lugar de los hechos, luego la 
probabilidad de que pertenezca al defendido es tan 
sólo de 1/5, la cual genera una duda razonable respec-
to a su culpabilidad”. Esta línea de razonamiento es 
errónea puesto que nada se conoce de estas supuestas 
cinco personas, incluso no se sabe si realmente exis-
ten. Caso de existir, no se conoce ni donde viven, ni 
su edad, ni su género ni mucho menos, que relación 
tienen con los hechos que se investigan. Como en el 
caso anterior, la falacia de la defensa proviene de una 
mala interpretación del concepto de la probabilidad 
de encontrar un perfil genético por azar en la pobla-
ción y ello lleva al error de interpretación. Que exista 
una cierta probabilidad de encontrar un cierto perfil 
genético en la población no implica que dicho perfil 
exista.
Identificación de cadáveres
Otro ámbito de estudio importante es la identifica-
ción de cadáveres, ya sea de personas desparecidas, 
de personajes históricos o bien de víctimas de grandes 
catástrofes. La identificación de personas desapare-
cidas puede mejorarse apreciablemente mediante el 
uso de marcadores genéticos. Al encontrar un cuerpo 
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debe verse si corresponde a una persona que se ha-
bía dado por desaparecida. Los estudios tradicionales 
(huellas dactilares, patrón dental, etc.) pueden dar su-
ficiente información, pero si el cuerpo está muy mal-
trecho puede recurrirse al estudio de los marcadores 
genéticos. Estos pueden obtenerse a partir de la ma-
triz dura de los huesos o de los dientes (Butler 2005; 
Gonzàlez-Andrade et al. 2005; Goodwin et al. 2007). 
Ambos tejidos contienen células (y por tanto ADN) 
que queda muy protegido. Existen una serie de pro-
tocolos de extracción del ADN fáciles a partir de estos 
tejidos humanos. El perfil genético que se obtiene del 
cuerpo puede compararse directamente con el de las 
personas desaparecidas (si es que se tienen, lo cual es 
relativamente fácil analizando cabellos de dicha per-
sona que hayan quedado en su peine o de células de 
la mucosa bucal que estén en su cepillo de dientes) o 
bien a partir de familiares. Comúnmente se analiza el 
mtDNA, que se encuentra en grandes cantidades en el 
interior celular y que permite un estudio de genealogía 
al heredarse siempre por vía materna o loci STR espe-
ciales (miniSTR) que tienen una mejor amplificación 
que los estándar (Butler 2005, 2010; Goodwin et al. 
2007; Mestres y Vives-Rego 2009b).
En el caso de la verificación de que un cuerpo exhu-
mado pertenece a un personaje histórico se realiza la 
comparación de un marcador genético que será idén-
tico por descendencia al de familiares actuales (vivos). 
Existen dos tipos de marcadores genéticos que son 
muy útiles: el mtDNA, que se hereda por vía exclusi-
vamente materna y los microsatélites del cromosoma 
Y, que se heredan únicamente por vía masculina. Un 
ejemplo típico del primer caso lo constituye la iden-
tificación de los restos mortales de la familia imperial 
rusa (Gill et al. 1994; Ivanov et al. 1996) y la confirma-
ción de que la persona que en vida se hizo pasar por 
la gran duquesa Anastasia (Anna Anderson-Manahan) 
era una impostora (Stoneking et al. 1995). Estos resul-
tados fueron corroborados mediante el análisis adicio-
nal con STRs autosómicos y del cromosoma Y (Coble 
et al. 2009; Rogaev et al. 2009). Mediante el uso del 
mtDNA también pudieron identificarse los restos del 
conocido forajido norteamericano Jesse James (Stone 
et al. 2001). El análisis del mtDNA no está exento de 
problemas, así la heteroplasmia es una situación a te-
ner presente. La heteroplasmia consiste en tener más 
de un tipo de mtDNA en un individuo. Esta variación 
persiste durante algunas generaciones, por tanto la 
no correspondencia estricta entre dos secuencias de 
mtDNA no implica que varias personas no estén re-
lacionadas desde el punto de vista genealógico. Por 
otra parte, los loci STRs del cromosoma Y permitieron 
verificar que el presidente estadounidense Thomas Je-
fferson tuvo un hijo en su relación con la esclava Sally 
Hemmings (Foster et al. 1998).
 
Otra área fundamental de la Genética forense es el 
de la identificación de las víctimas producidas como 
consecuencia de grandes catástrofes, ya sean natura-
les (terremotos o tsunamis, por ejemplo) o producidas 
por el hombre (accidentes aéreos, derrumbamientos o 
atentados terroristas, por citar algunos). Se debe reali-
zar una doble tarea: en primer lugar asignar todos los 
restos pertenecientes a una misma persona (si los cuer-
pos han quedado fragmentados) y después identificarla 
correctamente. Esta labor es de suma importancia para 
que las familias tengan identificados los correspondien-
tes restos mortales para realizar el sepelio de sus seres 
queridos y además para temas legales como herencias 
o seguros. Para la correcta identificación de los restos 
mortales se genera un banco de datos específico, que 
deberá contener los perfiles de familiares o bien de 
las propias víctimas. Estos datos se cotejan informática-
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mente con todos los perfiles procedentes de los restos. 
A lo largo de los años, la Genética forense ha realizado 
grandes avances en este campo al lograr obtener ADN 
a partir de restos muy degradados y además ser capaz 
de conocer su perfil genético. Algunas catástrofes en 
las que se han aplicado nuevas técnicas de Genética 
forense o se han desarrollado nuevos protocolos de 
actuación han sido, por ejemplo, el asalto del rancho 
Waco (Texas, 1993), los sucesivos accidentes aéreos de 
los vuelos TWA 800 (1996), Tupolev TU-154 (1996) y 
Swissair 111 (1998), los atentados del 11-S en Nueva 
York (2001) y del 11-M en Madrid (2004) y el tsunami 
del océano Indico (2004) (Butler 2005; Alonso et al. 
2005; Graham 2006; Goodwin et al. 2007). Desde el 
punto de vista de la elaboración de ficheros de orde-
nador con los bancos de datos de perfiles genéticos 
y de la generación de programas informáticos para la 
identificación rápida y precisa de los restos humanos, 
los atentados del 11-S (2001) son una referencia obli-
gada (Butler 2005; Alonso et al. 2005).  
Pruebas de paternidad
Un uso muy importante de la Genética forense es el 
de las pruebas de paternidad y de parentesco en ge-
neral. Los procedimientos clásicos se centraban en el 
estudio de los grupos sanguíneos y otras proteínas. La 
introducción de los marcadores genéticos basados en 
el ADN han agilizado el proceso y aumentado el poder 
de discriminación. Al utilizar una batería extensa de 
marcadores moleculares (STRs) se puede afirmar con 
una probabilidad de error despreciable si un presun-
to padre es el padre biológico de una persona (Fung 
and Hu 2008). En este caso el uso de los STRs tiene 
un inconveniente que no se presentaba en la identi-
ficación de sospechosos en los casos criminales. Estos 
marcadores son muy variables (lo cual es una ventaja) 
pues presentan una tasa de mutación relativamente 
elevada. Existe la posibilidad de que se produzca una 
mutación en la línea germinal del padre y por tanto 
que el hijo tenga una variante alélica diferente de la 
que presentaba su progenitor. Por tanto, una sola di-
ferencia entre el perfil del presunto padre y el del hijo 
no es causa inmediata de exclusión. Existen diferentes 
procedimientos analíticos y estadísticos que tienen en 
cuenta y valoran esta posibilidad. 
Existen muchas compañías privadas que por precios 
relativamente asequibles realizan pruebas de paterni-
dad. Un caso importante por sus repercusiones polí-
ticas fue la identificación del presunto hijo de Clara 
Rojas, colombiana secuestrada por la guerrilla. Al tra-
tarse de una situación de particular interés para Co-
lombia, se realizó el estudio utilizando unos cincuenta 
loci STRs.
La genética forense en otras areas de la jurispru-
dencia 
No queremos acabar esta nota sin mencionar de modo 
breve otras aplicaciones de la Genética forense en 
campos que no son las identificaciones humanas. Son 
sumamente interesantes las siguientes aplicaciones:
• Descubrimiento de fraudes alimentarios en los ca-
sos en que se comercializa una especie o variedad 
de pescado, de carne o incluso de verduras y frutas 
en sustitución de otra de inferior calidad, de menor 
precio en el mercado o de unas características ani-
males o vegetales diferentes.
• Seguir la pista de traficantes ilegales de animales 
exóticos o en vías de extinción.
• La obtención del perfil genético individual de ani-
males domésticos (perros, gatos y especies exóticas) 
(Butler 2010). Los pelos, resto dérmicos o corporales 
depositados por estos animales y de los que se pue-
de obtener su ADN, pueden se útiles para relacionar 
a un sospechoso con la escena del crimen.
• La identificación de un resto vegetal (indicando a qué 
especie o variedad pertenece) puede utilizarse para 
relacionar a un sospechoso con un delito o para ayu-
dar a demostrar que un cadáver podría haber sido 
trasladado desde el lugar donde fue asesinado.
• Se está trabajando con los perfiles genéticos y la iden-
tificación de plantas individuales (como la marihuana, 
cocaína u otras sustancias estupefacientes de origen 
vegetal) que ocasionalmente están presentes en la es-
cena del delito o simplemente para resolver cuestio-
nes relacionadas con su tráfico ilegal (Butler 2010).
• Es posible identificar cepas de microorganismos que 
pueden ser empleadas con finalidades bioterroristas 
(Mestres y Vives-Rego 2009a). En los Estados Unidos 
se está dando un gran impulso a la investigación de 
la Genética microbiana en el ámbito de la forensia 
ambiental forense y desarrollando diferentes proce-
dimientos para detectar la especie de microorganis-
mo responsable de un ataque terrorista y deducir 
su origen.
Finalmente cabe decir, que la difusión y populariza-
ción a nivel de ciudadanía de la Genética forense y 
sus aplicaciones, tiene repercusiones sociales  en la 
medida en que el ciudadano sabe que se le puede 
identificar con relativa facilidad si ha infringido la Ley. 
En este sentido la Genética forense constituye un ele-
mento disuasorio del delito, protegiendo por tanto al 
ciudadano y a la sociedad de la delincuencia.
Secuencia nucleotí-
dica de un fragmento 
de DNA.
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